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서      론
  선천성 근병증(congenital myopathy)은 신생아 시기부터 
근긴장도가 저하되고 근력 약화를 보이며, 보통 비진행성
의 임상 경과를 보이는 근육 질환의 한 분류로서 유전적 
또는 산발적으로 발현될 수 있다. 선천성 근병증은 근생검
상 조직화학적 및 구조학적 이상에 따라 근섬유의 구조학
적 이상이 있는 경우와 근섬유의 수 또는 크기의 이상이 
있는 경우의 두 군으로 분류될 수 있다.2)
  선천성 근섬유 불균형(Congenital Fiber Type Dispropor-
tion; CFTD) 근병증은 선천성 근병증의 일종으로 Brooke에 
의해 근생검상 제1형 및 제2형 근섬유 크기의 과도한 불균
형 소견을 보이는 환아에게 처음 사용되었으며,3) 조직 병리
학적으로 제2형 근섬유에 비해 제1형 섬유의 크기가 작은 
소견과, 제2형 근섬유에 비해 제1형 섬유의 수가 상대적으
로 많은 소견을 특징으로 한다.2,5,6,10,14)
  또한 임상적 양상은 선천적인 근긴장도의 저하, 운동 발
달의 지연 및 비진행성의 근위약증 등을 특징으로 하고, 관
절 구축이나 골격계 변형이 동반되기도 하며, 지능은 대개 
정상 범주의 소견을 보이게 된다. 한편 근전도 검사에서는 
근병증에 합당한 소견을 보이며, 근효소치가 약간 증가될 
수 있으나, 근전도나 혈액검사 모두에서 정상 소견을 보일 
수도 있으므로, 상기 검사만으로는 진단이 어려운 경우가 
있다.
  이에 본 저자들은 처음에 발달지연을 주소로 본원 재활
의학과에 내원하여 시행한 근전도 검사 결과 이상 소견을 
발견하기 힘들었던 환아에서 이후 하지 근위부의 근력 약
화가 지속되어 시행한 근생검상 선천성 근섬유 불균형 근
병증으로 확진된 선천성 근병증 1례를 경험하였기에 문헌 
고찰과 함께 이를 보고하는 바이다.
증      례
  성  명: 노○○
  성별 및 연령: 남자 8세
  주  소: 하지 근위부의 근력 약화.
  가족력: 부계, 모계 및 형제 등 모두에서 특이 사항 없음.
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Congenital fiber type disproportion (CFTD) has been de-
scribed as a form of congenital myopathy characterized by 
the smallness and marked predominance of type I fibers in 
a muscle biopsy. Only major morphological characters in 
CFTD are the abnormality of the size of muscle fibers and 
the disproportion of the type of muscle fibers. Clinical 
feature of CFTD is characterized by congenital hypotonia, 
nonprogressive muscle weakness and delayed motor mile-
stones. The disease is sometimes associated with a myo-
pathic pattern in the electromyography (EMG) and a slightly 
increased creatine kinase (CK). In this report, we describe 
a case of the child presented the subtle clinical symptoms 
of mild proximal weakness of lower extremities, who was 
diagnosed as CFTD not by the laboratory findings such as 
EMG and muscle enzyme study of CK initially but with a 
muscle biopsy finally. (J Korean Acad Rehab Med 2002; 
26: 485-488)
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  과거력: 주산기 가사, 황달, 경기 및 외상이나 감염 등의 
특이 사항 없음.
  현병력: 환아는 임신주수 32주에 산모의 진통이 있었으
나 경질식 분만이 진행되지 않아서 제왕절개로 분만되었
고, 신생아 시기에 이상 소견은 보이지 않았다. 발달력상 생
후 5개월까지 울음소리가 작고, 목을 가누지 못하였으며, 
생후 7개월까지 뒤집기를 하지 못하는 등의 발달지연 소견
을 보였다.
  생후 7개월에 상기 증상을 주소로 본원에 내원하여 근긴
장 저하아 증후군(floppy infant syndrome) 진단 하에 시행한 
혈액 검사에서 SGOT 및 SGPT가 각각 37 IU/L 및 62 IU/L로 
경미하게 증가한 것 외에 특이 소견은 없었으며, 근전도 검
사에서도 이상 소견이 관찰되지 않았다. 생후 7개월에 시행
한 Münchener 기능 발달 진단(Münchener Funktionelle Ent-
wicklungs Diagnostik, MFED) 검사에서 기기 연령 3개월, 앉
기 연령 2개월, 걷기 연령 5개월, 쥐기 연령 7개월, 지각 연
령 8개월, 언어 연령 5개월, 사회성 연령 7개월로 특히 운동
발달의 지연 소견을 보였다. 이후 혼자 걷기는 18개월에 가
능하게 되었고, 사지 근위약은 근위부에서 더 심하게 나타
났으나 성장과 함께 진행되는 양상은 보이지 않았다.
  지속적인 근력 약화를 주소로 6세에 시행한 근전도 검사
에서 다수의 진폭과 지속시간이 감소한 운동단위 활동전위
(low amplitude, short duration MUAP)와 짧은 지속시간의 다
상성 운동단위 활동전위(short duration polyphasic MUAP) 및 
긴 지속시간의 다상성 운동단위 활동전위(long duration poly-
phasic MUAP) 등의 재생성 징후가 동반되어 나타나는 만성 
근육병 소견을 보였다. 당시 시행한 인지기능 검사는 전체 
지능지수 111점으로 정상 범주 내의 수준이었으며, 심전도 
검사에서도 정상이었다.
  이학적 소견: 입원 당시 길고 편평한 얼굴과 고궁의 구개
(high arched palate) 등의 얼굴 변형이 관찰되었으나, 사지 
구축 및 다른 근골격계의 변형은 없었다. 키는 97 백분위수 
이상이었고, 몸무게는 75∼90 백분위수에 해당되어 발육 
부전을 의심할만한 소견은 없었다. 근력 약화 소견은 사지
의 근위부에서 더욱 심하여 Gower징후 양성 반응을 보였
고, 계단 오르기에 어려움이 있었으며, 실내에서 20 m 정도
의 독립적 보행이 가능한 정도이었다. 또한 체성 감각은 정
상이었고, 심부 건반사는 감소되었으며 경직 및 병적 반사
는 없었다.
  임상병리학적 소견: 생후 7개월에 시행한 혈액검사 소견
과는 달리, 이번 내원 시 시행한 근효소치는 creatine kinase 
(CK), lactate dehydrogenase (LDH), SGOT, SGPT 등에서 모
두 정상이었다.
  근전도 소견: 좌측 상지 및 우측 하지에서 시행한 감각 
Fig. 1. (A) H-E stain showing variation in fiber sizes. (B) ATPase stain (pH 9.4) showing markedly decreased type 2 fibers (strongly 
stained) in number, type 1 fiber (weekly stained) predominance (94%), and relatively small type 1 fibers.
A B
Fig. 2. Dystrophin immuno-histochemistry showing positive immuno- 
reactivity along the muscle fiber membrane.
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및 운동 신경전도 검사 결과 모두 정상이었다. 한편 침근전
도 검사 결과 좌측 삼각근, 우측 내측 광근 및 가자미근에서 
비정상 자발전위는 관찰되지 않았으나, 진폭과 지속시간이 
감소한 운동단위 활동전위, 짧은 지속시간의 다상성 운동
단위 활동전위 및 조기 동원 양상을 보여 근병증에 합당한 
소견을 보였다.
  근생검 소견: 국소 마취하에 좌측 외측광근에서 검체를 
채취하였다. Gomori Trichrome과 hematoxylin-eosin (H-E) 염
색에서 근섬유는 정상적인 다각형 형태이었으며, 핵은 근
섬유 주변부에 있었다. 네말린 소체, 누더기 양상의 적색 섬
유(ragged red fiber)나 염증세포 침윤 등의 비정상적인 소견
은 없었다(Fig. 1A). 또한 효소조직화학 염색(ATPase pH 9.4, 
pH 4.6, pH 4.3과 NADH-TR)에서 제1형 근섬유의 수가 94%
로 많았으며, 제1형 근섬유의 평균 직경은 9.0±2.2μm이고, 
제2형 근섬유의 평균 직경은 15.2±2.6μm로 제1형 근섬유
가 제2형 근섬유에 비해 크기가 작아 선천성 근섬유 불균형 
근병증에 합당한 소견을 보였다(Fig. 1B). 한편, Dystrophin 
(N-terminal: nuo, C-term: nuo, rod-domain) 면역염색에서 근
섬유막을 따라 정상적인 면역염색 반응(immuno-reactivity)
을 보이며, utrophin up-regulation은 없었다(Fig. 2).
고      찰
  선천성 근병증은 비진행성 또는 경미한 진행을 보이는 
근육 질환으로 병리형태학적 특징에 따라 중심핵성 근병증
(central core myopathy), 네말린 근병증(nemaline myopathy), 
근원통형 근병증(myotubular myopathy) 및 선천성 근섬유 
불균형 근병증 등으로 분류된다.4)
  선천성 근섬유 불균형 근병증은 1973년 Brooke이 근생검
상 제1형 및 제2형 근섬유 크기의 과도한 불균형 이외에는 
다른 명백한 이상 소견을 보이지 않는 저긴장 환아의 진단
을 명명하기 위하여 처음 사용한 이래 그 후로 유사한 증례
가 보고되어 왔다.5,6,14) 이 근병증의 특징은 영아기에 근긴
장도의 저하 소견을 보이고, 생후 첫 1∼2년 동안 근력 약화
가 가장 두드러지게 나타나 발달 지연을 보이며,3) 심한 경
우에 호흡근을 침범하여 호흡 부전을 일으켜 생명을 위협
한 예도 있으나,2,15) 대개 2세 이후에는 성장과 함께 임상 
증상의 진행이 멈추거나 약간 호전을 보인다고 한다.3) 침범
되는 근육은 체간, 사지 및 안면 근육 등이고, 체성 감각은 
정상이며 심부 건반사는 감소하거나 반응이 나타나지 않는 
것으로 되어 있다. 또한 길고 편평한 얼굴과 고궁의 구개 
등의 안면부위 변형 및 고관절 탈구, 척추 후측만증, 만곡족 
등의 근골격계의 변형과 저신장, 발육 부전 등이 흔히 동반
되며, 인지 능력은 대개 정상 소견을 보이나,3,4) 일부에서는 
정신 지체를 보인 예도 있다.6)
  본 증례에서 환아는 근위부를 중심으로 근력 약화가 지
속되었으나, 성장함에 따라 진행되는 양상은 보이지 않았
고 생후 18개월에 혼자 걷기가 가능하였다. 이는 Batholo-
meus 등1)이 9개의 문헌, 35 증례를 분석하여 평균을 낸 수
치인 27개월보다 약 9개월이 빠른 것이며, 사지 관절의 구
축 또는 근골격계의 변형이 거의 없었던 점으로 보아, 본 
증례의 환아는 일반적인 선천성 근섬유 불균형 근병증의 
증상보다는 양성을 보이는 것으로 생각된다. 선천성 근섬
유 불균형 근병증의 임상 양상이 매우 다양할 수 있다는 
Clancy 등6)의 보고를 고려해 볼 때, 본 증례는 이에 대한 
또 다른 예라 할 수 있겠다.
  선천성 근섬유 불균형 근병증의 유전 방식에 대해서는 
산발적, 상염색체 우성9,14) 또는 상염색체 열성8) 등으로 다
양하게 보고되고 있으며, 본 증례는 이 중 산발적인 양상으
로 나타났다. 한편 선천성 근섬유 불균형 근병증의 예후는 
대개 좋은 것으로 보고되고 있으나, 생후 첫 1∼2년 동안 발
생할 수 있는 호흡 부전은 생명을 위협할 수 있는 것으로 보
고되고 있으며,2,15) 일부에서 심근병증이 보고되었는데12,14) 
이들 두 예의 발현 나이가 각각 20세 및 22세로 선천성 근섬
유 불균형 근병증 환아가 연령이 증가함에 따라 심근병에 
이환될 수 있음을 알 수 있다. 본 증례에서는 현재 심근병증
을 의심할 만한 소견은 없는 상태이나 추후 정기적으로 이
에 대한 정밀 검사가 필요할 것으로 보이며, 심근병과 급사
가 이 질환과 얼마나 관련되어 나타나는지에 대한 연구가 
필요할 것으로 생각된다.1)
  선천성 근섬유 불균형 근병증의 근효소치는 정상이거나 
약간 증가하며,2) 근전도 소견은 다양하게 나타나는 것으로 
보고되고 있는데 보통 근병증 또는 정상 소견을 보이며,3,5) 
드물게 신경병증 소견을 보일 수도 있다.10,14) 본 증례의 환
아에서 생후 7개월 때 시행한 근전도 검사에서는 특이 소견
이 관찰되지 않았으나, 6세에 시행한 두 번째 검사에서는 
만성 근병증의 소견을 보였고, 8세에 시행한 세 번째 검사
에서도 근병증에 합당한 소견을 보였다. 이와 같이 처음 근
전도 검사에서 정상 소견을 보인 것을 고려해 볼 때, 근전도 
소견을 가지고 선천성 근섬유 불균형 근병증을 최종적으로 
진단하는 것이 부적절함을 주장한 Cavanagh 등5)의 보고와 
유사한 결과를 보였다. 또한 검사 시점에 따라 근전도 소견
이 달라진 점은 각 시점에서의 근섬유의 크기와 조성에 변
화가 있었거나, 또는 거의 같은 근섬유 상태에서도 근전도 
소견은 다양하게 나타날 수 있는 가능성 등을 시사한다.
  병리 조직학적 검사 결과 정상 근육에서 제1형 근섬유는 
30∼40%, 제2형 근섬유는 60% 정도를 차지하며, 근섬유의 
크기에서는 큰 차이가 없는 것으로 알려져 있다. 선천성 근
섬유 불균형 근병증의 진단을 위해 Bodensteiner2)는 제1형 
근섬유와 제2형 근섬유의 크기가 적어도 15% 이상의 차이
를 보일 것을 제안하였는데, 본 증례의 환아에서도 제1형 
근섬유의 크기는 평균 9.0μm, 제2형 근섬유는 평균 15.2μm
으로 168.9% 정도의 심한 차이를 보였다. 또한 본 증례에서
는 외측 광근에서 근생검을 시행하였으며, Spiro 등13)이 사
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체 부검 연구에서 제1형 근섬유와 제2형 근섬유의 불일치
는 전 근육에서 전체적으로 일정하게 나타난다는 보고를 
고려해 볼 때, 근생검 부위와 관련해서 근생검에 선택된 근
육이 전체 근육을 대표할 수 있음을 설명할 수 있다.
  선천성 근섬유 불균형 근병증에서 근생검 소견이 환아가 
성장함에 따라 바뀔 수 있다는 보고가 있으므로,1,5,11) 이를 
하나의 특수한 질환으로 볼 것인지 아니면 여러 병인으로 
인해 나타나는 비특이적인 현상으로 볼 것인가에 대해서는 
추후 연구가 필요할 것으로 생각되며, 본 환아에서도 일정 
기간 후에 근생검의 재검 여부를 신중히 고려해 볼 필요가 
있겠다.
  본 저자들은 이학적 검사, 임상병리학적 검사 및 전기진
단학적 방법만으로 확진할 수 없었던 선천성 근력약화를 
보인 환아에서 이후 근생검을 통해 선천성 근섬유 불균형 
근병증으로 확진할 수 있었던 1례를 경험하였다. 따라서 선
천성 근섬유 불균형 근병증은 근생검을 통하여 확진될 수 
있으므로, 조기에 근생검을 실시하여 적절한 치료 방향의 
설정 및 유전 상담이 이루어져야 한다고 생각한다.
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